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EPIlEPSIA – MAIS DO quE OS OlHOS vEEM
EPIlEPSy – MORE THAn MEETS THE EyE
Criança do sexo feminino, de sete anos de idade, com 
história familiar de epilepsia na linha materna, refe-
renciada aos cinco anos por crises parciais complexas 
de predomínio noturno com dois meses de evolução. 
A observação e o exame neurológico foram normais. O 
eletroencefalograma mostrou atividade paroxística focal 
temporal direita e a ressonância magnética crânio-ence-
fálica revelou bandas bilaterais de substância cinzenta 
interpostas na substância branca entre o córtex e os 
ventrículos laterais (Figuras 1 e 2), compatível com hete-
rotopia subcortical em banda. Pelo gradiente antero-
-posterior da heterotopia foi pedido estudo molecular 
do gene DCX e identificada a mutação c.814C>T em 
heterozigotia no exão 5. A avaliação neuropsicológica 
(WPPSI-R) aos seis anos de idade revelou dificuldades 
globais nas provas verbais e de realização. Atualmente a 
epilepsia está controlada com carbamazepina e zonisa-
mida. A mãe não apresenta alterações estruturais nem 
a mutação descrita, aguardando-se a colheita de amos-
tras de outros tecidos para exclusão de mosaicismo 
materno.
Apesar da extensão da malformação cortical, destaca-
mos a observação e exame neurológico inocentes bem 
como o fácil controlo da epilepsia. Este caso ilustra a 
importância da imagiologia na investigação de uma epi-
lepsia focal, orientando a investigação para o gene DCX, 
o que permitiu um aconselhamento genético dirigido a 
esta família.
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IMAGEnS EM PEDIATRIA / IMAGES In PAEDIATRICS
Figura 1. Heterotopia subcortical em banda ou duplo córtex (corte 
axial T1, RM 1,5 Tesla) - bandas bilaterais de substância cinzenta 
interpostas na substância branca visíveis entre o córtex e os ven-
trículos laterais.
Figura 2. Heterotopia subcortical em banda ou duplo córtex (corte 
coronal T2 RM 1,5 Tesla). 
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